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Whole genome analysis have been made possible with the development of DNA sequencing tech-
nologies and discovery of many single nucleotide polymorphisms (SNPs). Large number of SNP can 
be analyzed with SNP chips, since SNPs of human as well as livestock genomes are available. Among 
the various missing nucleotide imputation programs, Minimac3 software is suggested to be highly ac-
curate, with a simplified workflow and relatively fast. In the present study, we used Minimac3 pro-
gram to perform genomic missing value substitution 1,226 animals 770K SNP chip and imputing miss-
ing SNPs with next generation sequencing data from 311 animals. The accuracy on each chromosome 
was about 94~96%, and individual sample accuracy was about 92~98%. After imputation of the geno-
types, SNPs with R Square (R2) values for three conditions were 0.4, 0.6, and 0.8 and the percentage 
of SNPs were 91%, 84%, and 70% respectively. The differences in the Minor Allele Frequency gave 
R2 values corresponding to seven intervals (0, 0.025), (0.025, 0.05), (0.05, 0.1), (0.1, 0.2), (0.2, 0.3). (0.3, 
0.4) and (0.4, 0.5) of 64~88%. The total analysis time was about 12 hr. In future SNP chip studies, 
as the size and complexity of the genomic datasets increase, we expect that genomic imputation using 
Minimac3 can improve the reliability of chip data for Hanwoo discrimination.
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서   론

과학 및 분석 기술의 발전으로 20세기 후반부터 유전과 변

이에 관여된 염색체와 유전자 발현을 중심으로 연구하는 분자

유전학의 발전을 가져왔다. 따라서 이러한 유전학을 이용하는 

축산분야에도 많은 변화를 가져오게 되었다. 더불어 분자유전

학은 기존의 통계 중심의 선발육종방식을 DNA염기서열을 활

용한 마커 도움 선발(maker assisted selection)로 변화 가능케 

하였다. 또한 DNA 염기서열분석의 발전과 많은 단일염기다

형성(Single Nucleotide Polymorphism; SNP)의 발굴은 마커 

도움 선발을 더욱 더 정확하게 할 수 있도록 만들었다[20, 21]. 

하지만 SNP의 유전자형을 분석하기 위해서는 분석 시간과 비

용이 많이 소요된다. 이러한 유전자형분석에서의 단점을 보완

하고자 유용 SNP마커를 모아 하나의 칩으로 제작하였다. 따라

서 SNP칩의 개발은 유전체선발에 있어서 유전자형분석에 대

한 시간적 부분에서의 획기적인 변화를 가져오게 되었다. 계

속되는 염기서열분석과 발굴되는 SNP마커들로 인해 더욱 더 

용량이 큰 칩의 제작을 필요로 하여 고밀도 SNP칩이 개발되었

다. 하지만 고밀도 SNP칩은 비용이 매우 비싸서 마커 도움 

선발을 하는데 있어 경제적인 문제를 발생시켰다. 이런 비용

적 문제점을 해결하기 위해 유전자형 대치법(imputation)이 

개발되었다[10, 16, 25]. 유전자형 대치법은 유전자형 마커 데

이터를 참조하여 전장유전체연관분석(Genome–Wide Asso-

ciation Study; GWAS)의 데이터에 적용해서 누락되어 채워지

지 않은 유전자형의 정보를 추정하는 것을 말한다[12]. 이는 

서로 다른 칩 데이터를 하나의 데이터로 통합하는 경우에서도 

유용하게 쓰이며, 고밀도의 칩 데이터 정보를 whole genome 

데이터로 확대 및 대치하는 경우에도 쓰이고 있다. 저밀도의 

칩을 사용하면서도 고밀도의 칩을 사용한 효과를 나타내도록 

하는 장점이 있으며, 다른 품종의 유전자형을 추정하거나 비

용을 감소시키는 효과가 있다[4]. 유전자형 대치법에 대한 분

석을 위하여 fastPHASE [26], Findhap [30], AlphaImpute 

[11], 그리고 Fimpute [24] 등이 있다. 유전자형의 imputation 

정확도에 영향을 미치는 요소에는 참조 집단의 구조 및 크기, 

유전자형 빈도와 연관 불평형(Linkage Disequilibrium; LD), 

품종 간의 차이[5], 분석 프로그램 등 여러 요소의 영향을 받는

다[5, 13, 16].

기존 연구에서는 유전자형과 표현형을 활용한 결측치 대치

(imputation)를 통해 육종가추정(EBV)이 가능하며[29], 양에

서는 Illumina 50K ovine 칩의 54,977개의 SNP 데이터와 프로

그램 fastPHASE와 Beagle을 이용한 결측치 대치 정확도를 측

정한 결과 86~96%의 정확도를 얻었다[1, 10, 26]. 앵거스
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Table 1. Number of Single Nucleotide Polymorphism (SNP) in 

770K chip-seq and Next Generation Sequencing (NGS)

Chromosome
SNP

770K NGS

chr1

chr2

chr3

chr4

chr5

chr6

chr7

chr8

chr9

chr10

chr11

chr12

chr13

chr14

chr15

chr16

chr17

chr18

chr19

chr20

chr21

chr22

chr23

chr24

chr25

chr26

chr27

chr28

chr29

46,495

40,056

35,579

34,980

34,842

35,519

33,168

33,529

31,060

30,449

32,015

26,127

23,594

24,780

24,755

24,178

22,266

19,386

18,908

21,490

21,175

18,034

15,215

18,620

12,931

15,242

13,152

13,038

14,710

1,729,789

1,361,664

1,319,183

1,360,455

1,236,597

1,281,025

1,161,369

1,151,008

1,066,767

1,105,732

1,071,565

1,108,017

897,284

865,334

982,399

880,315

794,264

699,171

682,186

762,598

765,797

633,500

750,842

711,162

473,884

567,042

508,155

517,275

636,700

Total 735,293 27,081,079

(Angus) 소에서도 Illumina BovineSNP50 Bead 칩 데이터를 

이용하여 SNP 유전자형에 대해 결측치 대치 추정을 한 결과 

87~99%의 정확도를 산출하였다. 염색체 1번의 정확도의 경우 

Beagle (v3.3)을 이용하였을 때 0.986으로 가장 높았고, Alpha 

Impute를 이용하였을 때 0.908로 가장 낮았다. 또한 염색체 

16번의 경우 Beagle을 이용하였을 때 0.984로 가장 높았으며, 

AlphaImpute를 이용하였을 때 0.909로 가장 낮았다. 염색체 

28번의 경우 역시 Beagle을 이용하였을 때 0.971로 정확도가 

가장 높았고, Findhap (v2)를 이용하였을 때 0.868로 가장 낮았

다[27]. Beagle의 경우 모든 동물이 관련이 없다는 가정하에서

도 parent-offspring trio와 parent-offspring pairs 패키지를 처

리할 수 있기 때문에 세 개의 염색체 모두 가장 높은 정확도가 

나타났다. 1,366두 일본 흑우의 연구에서는 저밀도 SNP칩인 

Illumina BovineSNP50 Bead 칩의 38,502개의 SNP 데이터와 

Beagle (v3.3.2) 프로그램을 이용한 결측치 대치 정확도에 대한 

결과는 최대 97%였다[23]. 또한 고밀도 SNP칩인 Illumina 

BovineHD Bead 칩을 사용하여 50K 칩으로 1,368두 일본 흑우

의 Beagle (v4) [2]을 사용한 연구에서의 결측치 대치 정확도를 

추정한 결과 약 99%의 정확도를 보였다[28]. 결측치 대치의 

정확도에 대한 연구는 식물의 경우 3K 또는 35K의 SNP 칩이 

주로 사용되며[12, 14], 양은 50K 칩[10], 소는 50K, 770K 칩이 

주로 사용된다[8, 29]. 그러나 한우(Hanwoo)는 칩 데이터를 

이용하여 SNP 유전자형을 대치한 결과에 대한 정확도 분석은 

아직 이루어진 바 없다. 따라서 본 연구는 Human 1,000 ge-

nomes project에서 대규모 genotyping project 자료를 처리하

기 위해 만들어진 소프트웨어인 Eagle (v2.3.2)과 Minimac3 

(v2.0.1)를 사용하여 한우 770K 칩 데이터를 이용하여 차세대 

염기서열분석 데이터로 결측치 대치의 정확도를 조사하였으

며, Beagle (v4.1)과 Minimac3의 결측치 대치 정확도의 비교를 

통해 Minimac3의 높은 정확도에 대해 확인해 보았다. 

재료  방법

SNP Chip 분석

본 연구에서 사용 된 데이터 세트는 SNP 칩으로 유전자형

이 결정된 한우 735,293개의 SNP 마커가 포함된 1,226두의 

Illumina Bovine 770K (HD 칩)와 27,081,079개의 SNP 마커가 

포함된 311두의 차세대 염기서열분석 데이터를 사용하였다

(Table 1).

유 자형  장유 체 분석

1,226두의 770K 칩 VCFtools (v.0.1.13) [6]의 vcf 파일과 311

두의 차세대 염기서열분석 데이터의 vcf 파일을 이용하였다. 

이 데이터들 중에 서로 공통인 개체 50두를 770K 칩에서는 

대상(target) 파일로 사용하고 차세대 염기서열분석 데이터에

서는 이 공통된 개체 50두를 제외한 나머지 261두의 차세대 

염기서열분석 데이터를 참조(reference) 파일로 이용하였다. 

품질 리(Quality Control)

대상 파일과 참조 파일에 대해 VCFtools의 명령어를 사용

하여 대립유전자형빈도(Minor Allele Frequency; MAF)는 

0.05 이하, 하디-와인버그 평형(Hardy-Weinberg Equilibrium; 

HWE)은 10-6 이하인 SNP를 제외하는 품질관리(Quality Con-

trol; QC)를 진행하였다. 

결측치 치(Imputation)

QC가 완료된 후, 파일들을 1번부터 29번까지의 염색체 별

로 분리하였다. 염색체 별로 나누어진 대상 파일과 참조 파일

의 vcf 파일을 두가지 방법으로 결측치 대치를 하였다. 한가지 

방법은 Eagle (v.2.3.2) [18]을 이용하여 위상(phase)을 분석하

여, 위상 분석이 완료된 후 Minimac3 (v.2.0.1) [7]를 이용하여 

유전자형 결측치 대치를 하였다. 또 다른 방법은 Beagle (v4.1) 
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Table 2. Accuracy (in %) of the imputed SNPs with Minimac3 

& Beagle

Accuracy (%)
Number of SNPs

Minimac3 Beagle

0

1~10

10~20

20~30

30~40

40~50

50~60

60~70

70~80

80~90

90~99

100

1,627

281

3,560

11,418

23,137

48,142

65,859

122,445

282,967

807,294

7,298,544

5,356,134

1,534

2,226

7,326

41,622

186,354

464,532

823,312

1,227,182

1,767,509

2,478,735

2,301,959

1,991,351

Total 14,021,408 11,293,642

Fig. 1. Line plot showing the accuracy of imputation for each 

chromosome using Minimac3 & Beagle. X axis is chro-

mosome number, Y axis is imputation accuracy.

[3]를 이용하여 유전자형 결측치 대치를 하였다.

정확도 분석

차세대 염기서열분석 데이터의 공통 개체 50두 vcf 파일과 

Minimac3와 Beagle 프로그램을 각각 사용하여 결측치 대치가 

완료된 파일들을 비교하여, 정확도를 분석하였다. Minimac3

와 Beagle의 유전자형 결측치 대치의 정확도를 염색체별, 개체

별로 비교하였고, Minimac3를 사용한 결측치 대치 결과 정확

도에 따른 SNP의 개수와 염색체별 R Square (R2) 값, 염색체별 

결측치 대치 완료 시간 및 대립유전자형빈도 값에 대한 R2 

값에 대해서도 분석하였다.

결   과

정확도별 SNP Chip 분석 결과

770K 칩 데이터에서 차세대 염기서열분석 데이터로 Min-

imac3와 Beagle을 각각 사용한 유전자형의 대치(Genotype 

imputation) 결과 중 정확도별 SNP의 개수는 Table 2에 나타

내었다. Minimac3를 사용하여 대치가 완료된 총 14,021,408개

의 SNP의 염색체별 정확도는 0.955로 나타났으며, 모든 개체

에서 최소 정확도가 0인 SNP는 1,627개였다. 반면에 모든 개체

에서 최고 정확도 1로 나타난 SNP의 개수는 5,356,134개였다. 

그 밖에 SNP 개수가 1~10% 미만인 SNP는 281개였으며, 10~ 

20% 사이의 SNP는 3,560개, 20~30% 사이의 SNP는 11,418개, 

30~40% 사이의 SNP는 23,137개, 40~50% 사이의 SNP는 

48,142개였다. 따라서 10~50%에 해당하는 정확도는 10%의 사

이마다 약 2배 이상의 SNP의 개수가 증가 되었음을 보였다. 

50~ 60%사이의 SNP의 수는 65,859개이며, 60~70% 사이의 

SNP의 수는 122,445개, 70~80% 사이의 SNP의 수는 282,967

개, 80~ 90% 사이의 SNP의 수는 807,294개였다. 그리고 가장 

많은 SNP의 개수 7,298,544개를 차지한 정확도는 90~99%였다. 

Beagle을 이용하여 대치가 완료된 총 11,293,642개의 SNP

의 염색체별 정확도는 0.805로 나타났으며, 모든 개체에서 최

소 정확도가 0인 SNP는 1,534개였다. 반면에 모든 개체에서 

최고 정확도 1로 나타난 SNP의 개수는 1,991,351개였다. 그 

밖에 SNP 개수가 1~10% 미만인 SNP는 2,226개였으며, 10~ 

20% 사이의 SNP는 7,326개, 20~30% 사이의 SNP는 41,622개, 

30~40%사이의 SNP는 186,354개, 40~50% 사이의 SNP는 

464,532개, 50~60% 사이의 SNP의 수는 823,312개였다. 60~70 

% 사이의 SNP의 수는 1,227,182개, 70~80% 사이의 SNP의수

는 1,767,509개, 80~90% 사이의 SNP의 수는 2,301,959개, 

90~99% 사이의 SNP의 수는 2,301,959개였으며, 이중에서 가

장 많은 SNP의 개수를 차지한 정확도는 80~90%였다. 

염색체별 유 자형의 정확도 분석 결과

유전자형의 결측치가 대치된 1번 염색체부터 29번 염색체

까지의 염색체별 정확도는 Table 3과 Fig. 1에 나타냈다. 염색

체별 정확도의 평균은 Beagle과 Minimac3를 이용한 경우에는 

각각 0.805와 0.955로 나타났다. Beagle로 분석한 결과 23번 

염색체가 0.784로 가장 낮은 정확도를 보였으며, 1번 염색체가 

0.817로 가장 높은 정확도를 가졌고, Beagle의 염색체별 정확

도는 78~82%의 정확도 분포를 보였다. 반면에 Minimac3로 

분석한 결과 18번 염색체가 0.940로 가장 낮은 정확도를 보였

으며, 2번 염색체가 0.964로 가장 높은 정확도를 가졌고, 염색

체별 정확도는 94~96%의 정확도의 분포를 보였다. 

개체별 정확도 분석 결과  

Minimac3를 이용하여 결측치 대치가 완료된 파일과 차세

대 염기서열분석 데이터 파일의 동일 개체 50두의 개체별 정

확도를 Fig. 2에 나타내었다. 50두의 개체의 평균 정확도는 

0.955로 나타났다. 가장 낮은 정확도는 0.923이며, 가장 높은 
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Table 3. Chromosome wise average accuracy (in %) using 

Minimac3 & Beagle

Chromosome
Average accuracy (%)

Minimac3 Beagle

chr 1

chr 2

chr 3

chr 4

chr 5

chr 6

chr 7

chr 8

chr 9

chr 10

chr 11

chr 12

chr 13

chr 14

chr 15

chr 16

chr 17

chr 18

chr 19

chr 20

chr 21

chr 22

chr 23

chr 24

chr 25

chr 26

chr 27

chr 28

chr 29

0.96(96.41%)

0.96(96.44%)

0.96(95.73%)

0.96(95.71%)

0.95(94.99%)

0.96(96.29%)

0.95(94.94%)

0.95(94.87%)

0.96(95.67%)

0.95(95.18%)

0.96(96.02%)

0.95(94.79%)

0.96(95.66%)

0.95(95.38%)

0.94(94.49%)

0.95(95.21%)

0.95(95.32%)

0.94(94.01%)

0.95(94.93%)

0.96(96.00%)

0.95(95.42%)

0.96(96.10%)

0.94(94.05%)

0.96(96.07%)

0.96(96.19%)

0.96(96.05%)

0.96(95.51%)

0.96(95.88%)

0.95(95.00%)

82(81.69%)

81(80.73%)

80(80.50%)

81(81.12%)

80(80.47%)

81(81.43%)

81(80.88%)

81(81.39%)

81(80.56%)

80(79.92%)

81(80.90%)

80(80.19%)

81(80.82%)

81(80.71%)

80(80.22%)

81(80.83%)

80(80.18%)

79(79.41%)

80(80.40%)

81(80.53%)

81(80.78%)

80(79.90%)

78(78.40%)

80(79.90%)

80(80.34%)

81(80.93%)

81(80.57%)

80(80.20%)

81(81.02%)

Total 0.96(95.47%) 80(80.51%)

Fig. 2. Bar plot showing the accuracy of imputation of 50 Hanwoo 

bulls that were genotyped from both whole genome se-

quence data and 777K SNP chip data. X axis is percent-

age of accuracy, Y axis is number of animals.

Fig. 3. Effect of chromosome size on imputation accuracy calcu-

lated through analyzing the correlation (R2) between 

chromosome size & accuracy of imputation. X axis is 

chromosome number, Y axis is R
2.

정확도는 0.970이였다. 동일 개체의 분포를 살펴보면 92~93% 

정확도에 해당하는 개체는 3두였으며, 93~94% 정확도에 해당

되는 개체 또한 3두였다. 94~95% 정확도에 해당하는 개체는 

9두이며, 95~96% 정확도에 해당되는 개체는 11두였다. 가장 

많은 22두가 해당되는 정확도는 96~97%였으며, 가장 적은 2두

가 해당되는 정확도는 97~98%로 나타났다. 

염색체별 R2 값 분석 결과

염색체별 R2
 값에 대한 그래프를 Fig. 3에 나타냈다. Minim-

ac3의 R2 값은 하디-와인버그 평형에서 예상되는 이항 변이에 

대한 대립 유전자 양의 관측된 분산 비율이다. R2 값의 분포는 

0.75~0.85 값 사이에 존재하였다. 23번 염색체가 0.758로 가장 

낮은 값을 보였으며, 2번 염색체가 0.848로 가장 높은 값을 

보였다. Minimac3 프로그램을 사용하여 유전자형의 결측치 

대치가 완료된 파일의 총 SNP의 개수는 12,314,008개였다. 이 

중 R2 값이 0.4 이상인 SNP의 개수는 11,149,352개로 총 SNP의 

91%였고, R2 값이 0.6 이상인 SNP는 10,394,106개로 84%였으

며, R2 값이 0.8 이상인 SNP는 8,642,910개로 70%였다.

립유 자형빈도(Minor Allele Frequency) 값에 한 

R2 값 분석 결과  

마지막으로 MAF 값에 대한 R2 값의 그래프를 Fig. 4에 나타

냈다. 유전자형의 대체가 완료된 50두의 SNP에 대해 MAF의 

차이를 기준으로 (0, 0.025), (0.025, 0.05), (0.05, 0.1), (0.1, 0.2), 

(0.2, 0.3), (0.3, 0.4), (0.4, 0.5)의 7구간에 해당하는 R2 값을 계산

하였다. MAF가 0~0.2 사이일 때 R2 값이 큰 폭으로 증가했다.
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Fig. 4. Effect of MAF (Minor Allele Frequency) on imputation 

accuracy calculated through analyzing the correlation 

(R
2) between MAF & accuracy of imputation. X axis is 

MAF, Y axis is R
2
.

Table 4. Chromosome wise time taken by Minimac3 for im-

putation

Chromosome Time

chr1

chr2

chr3

chr4

chr5

chr6

chr7

chr8

chr9

chr10

chr11

chr12

chr13

chr14

chr15

chr16

chr17

chr18

chr19

chr20

chr21

chr22

chr23

chr24

chr25

chr26

chr27

chr28

chr29

48 min 20 sec

39 min 41 sec

37 min 50 sec

40 min 37 sec

36 min 41 sec

37 min 45 sec

31 min 49 sec

33 min 17 sec

30 min 44 sec

31 min 58 sec

31 min 28 sec

29 min 25 sec

24 min 27 sec

25 min 21 sec

29 min 10 sec

24 min 25 sec

24 min 10 sec

20 min 42 sec

19 min 24 sec

21 min 54 sec

22 min 11 sec

17 min 46 sec

20 min 32 sec

19 min 9 sec

14 min 40 sec

16 min 7 sec

15 min 1 sec

15 min 55 sec

18 min 4 sec

Total 12 hr 5 min 3 sec

고   찰

유전자형 대치법을 통해서 유전자형을 추정하는 것은 경제

적 측면에서 매우 필요하다. 본 연구에서는 한우의 저밀도 칩

을 바탕으로 고밀도 칩의 차세대 염기서열분석 데이터를 추정

하여 그 정확도를 산출하는 작업을 수행하였다. 결측치 대치 

분석 자주 쓰이는 프로그램으로 Beagle, fastPHASE는 연관불

평형 정보를 사용하여 누락 된 SNP 유전자형을 설명하고[16, 

20], Sun 등[27]에 따르면 Findhap, AlphaImpute, Fimpute는 

혈통 정보와 연관불평형 정보를 모두 이용하여 유전자형의 

결측치를 대체 할 수 있었다. 또한 이들의 앵거스 연구에서 

Beagle, Impute, fastPHASE, findhap, AlphaImpute 그리고 

Fimpute 프로그램을 각각 사용하여 유전자형 결측치를 추정

하여 정확도를 얻었다. 그 결과 Beagle 프로그램을 사용하여 

결측치 대치를 하는 것이 정확도가 가장 높게 나왔다. 또한 

Beagle은 multi-allelic markers의 처리가 가능하며, 따라서 

Beagle은 lager reference panels의 가장 적합한 프로그램으로 

유전자형 결측치 대치법으로 많이 사용되었다[8]. Beagle은 염

색체 위치 정보를 이용하여 참조 패널을 유사한 영역별로 분

리한 후, 일배체형(haplotype)의 유사성을 기반으로 국소적 일

배체형 클러스터링(localized haplotypes clustering)을 통해 

Hidden Markov Models (HMM)을 수행한다[1]. 하지만 지역

에 따라 다양하게 클러스터가 존재하므로 메모리 적인 문제와 

참조 집단과 샘플 크기에 의해서 계산 시간이 오래 걸리는 

단점을 가지고 있다[15, 20, 27].

이에 반해 Minimac3 프로그램은 한우의 SNP 칩 데이터를 

활용한 유전자형 대치법의 정확도 연구에서 사용한 프로그램 

Minimac3는 서열화된 일배체형 사이의 국소적인 유사성을 이

용한다는 점에서는 Beagle과 유사하나, 정확성의 손실 없이 

분석을 크게 단순화하고 계산의 효율성을 증가시켜 유전자형

의 신속한 대치를 실행한다. Minimac3 프로그램은 누락 된 

데이터가 있어도 구조적으로 효율적이며, 더 복잡한 분석에도 

정확하고 동일한 결과를 산출해 낸다는 알고리즘의 두 가지 

중요한 특징을 가진다. 그리고 Beagle보다 2배 빠른 처리 속도

를 가지며, Beagle의 최대 단점인 메모리의 사용량 또한 

Minimac3가 Beagle보다 72% 감소시킨다는 이점이 있다[6]. 

또한 Fig. 3에서 볼 수 있듯이 R2 값이 평균 0.81로, 분석 데이터

의 적합도(goodness of fit)도 완벽한 적합도에 1에 가까운 높

은 적합도를 나타냈다. 따라서 본 연구에서는 Minimac3 프로

그램을 이용하여 유전자형 대치법의 정확도를 추정하였다. 유

전자형 대치법의 연구 결과 Minimac3를 사용한 결측치 대치

의 정확도는 Table 3에서 볼 수 있듯이 약 96%의 정확도를 

나타냈다. 이 결과를 토대로 유전자형 결측치 대치를 위한 소

프트웨어 Minimac3는 분석 단계를 단순화하여 컴퓨팅 처리 

속도를 빠르게 하고(Table 4) 적은 메모리를 사용한다는 측면
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에서 Beagle보다 유용한 프로그램이라고 생각한다. 

더 나아가 Minimac3 프로그램을 사용하여 참조 집단의 크

기를 달리하거나 다양한 축종의 SNP 칩을 이용한 결측치 대치 

정확도를 추정하는 추가적인 연구 등도 진행되어야 한다. 유

전체 데이터 세트의 크기와 복잡성이 증가하는 추후의 유전체 

SNP 칩 연구에서 Minimac3를 사용한 유전체 결측치 대치법

은 한우의 판별에 있어서 칩 데이터의 신뢰도를 향상 시킬 

수 있는 프로그램으로 점차 일반화 될 것으로 전망한다. 위의 

결과를 토대로 볼 때 Minimac3를 이용한 유전자형 대치법은 

한우에서 유전자형을 추정하는 데 있어서 Table 3과 Table 4에

서 볼 수 있듯이 높은 정확도를 비롯해 빠른 처리 속도(약 12시

간)를 토대로 매우 유용한 프로그램으로 사용될 가능성을 보

였다.
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록：Minimac3와 Beagle 로그램을 이용한 한우 770K chip 데이터에서 차세  염기서열분석 데

이터로의 결측치 치의 정확도 분석

안나래․손주환․박종은․채한화․장길원․임다정*

(국립축산과학원 동물유전체과)

DNA 염기서열의 발전과 많은 단일염기서열변이 정보(Single Nucleotide polymorphism, SNP)의 발굴은 유전 

분석을 가능하게 만들었다. 단일염기서열변이 정보가 사람의 유전체뿐만 아니라 가축의 유전체에서도 이용할 수 

있게 됨에 따라서 SNP 칩 마커를 통해 유전자형의 분석이 가능하게 되었다. 여러 유전자형 대치프로그램 중에서

도 Minimac3 소프트웨어는 비교적 정확성이 높고, 계산의 효율성을 위해 분석을 단순화하여 유전자형의 결측치 

대치 분석 시간을 단축시킨다. 따라서 본 연구에서는 Minimac3 프로그램을 사용하여 한우 1,226두 770K SNP 칩 

데이터와 311두 차세대 염기서열분석 데이터를 이용하여 유전자형 결측치 대치를 실행해 보았다. 그 결과 염색체

별 정확도는 약 94~96%의 정확도를 나타냈으며, 개체별 정확도는 약 92~98%의 정확도를 나타냈다. 유전자형의 

결측치 대치의 완료 후, R Square (R2) 값이 0.4 이상인 SNP는 총 SNP의 약 91%였다. R2 값이 0.6 이상인 SNP는 

84%였으며, R2 값이 0.8 이상인 SNP는 70%였다. 대립유전자형빈도 차이를 기준으로 (0, 0.025), (0.025, 0.05), (0.05, 

0.1), (0.1, 0.2), (0.2, 0.3), (0.3, 0.4), (0.4, 0.5)의 7구간에 해당하는 R2 값은 64~88%였다. 결측치 대치의 총 분석 시간

은 약 12시간이 걸렸다. 추후의 유전체 데이터 세트의 크기와 복잡성이 증가하는 SNP 칩 연구에서 Minimac3를 

사용한 유전체 결측치 대치법은 한우의 판별에 있어서 칩 데이터의 신뢰도를 향상 시킬 수 있을 것으로 본다. 
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